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第一章 脊椎动物 ABCA 亚家族研究背景 
第一章 脊椎动物 ABCA 亚家族研究背景  
 
ABC 转运蛋白(ATP-binding cassette transporters)是广泛分布于真核生物和原核生
物中的一个蛋白超家族。大多数 ABC 转运蛋白整合于细胞膜或细胞器膜上，负责不
同种类物质的跨膜运输[1-3]。ATP 结合框(ATP-binding cassette，又称为核酸结合区 
nucleotide-binding domain，简称 NBD)是鉴定 ABC 转运蛋白的重要标志，其内有 3
个较为保守的区段(motif)：Walker A、Walker B 和 Signature 区(又称 C 区)，其中 Walker 
A 和 Walker B 各由约 8 个氨基酸组成，二者被 90-120 氨基酸分开；Signature 区位于
Walker B 区上游，也由约 8 个氨基酸组成，是 ABC 转运蛋白区分于一般 ATP 结合蛋
白如激酶的标志区域。真核生物 ABC 转运蛋白按结构分为两种：全分子转运蛋白
(full-transporter)和半分子转运蛋白(half-transporter)，前者由 2 个 NBD 和 2 个跨膜区
组成，可以独立行使转运功能，后者由单个 NBD 和跨膜区组成，必须形成同源或异
源二聚体后才具有转运功能。跨膜区一般由 6-11 个由单个α螺旋构成的疏水性跨膜
区段(transmembrane segment，简写 TM)组成。与 NBD 相比，跨膜区的保守性较差，
















































































外显子 细胞或亚细胞定位 疾病 
ABCA1 ABC1 9q31.1 2261 50 细胞膜 胆固醇积累相关疾病
ABCA2 ABCA2 9q34 2436 48 少突细胞溶酶体外膜 未知 





ABCA4 ABCR 1p22.1-p21 2273 50 光感受细胞ROS圆盘外膜 视网膜病变相关疾病
ABCA5  17q24 1642 39 溶酶体/内吞体外膜 溶酶体相关疾病 
ABCA6  17q24 1617 39 未知 未知 
ABCA7  19p13.3 2146 46 细胞膜 未知 
ABCA8  17q24 1581 38 未知 未知 
ABCA9  17q24 1624 39 未知 未知 
ABCA10  17q24 1543 40 未知 未知 
ABCA12  2q34 2594 53 角质化细胞片状体外膜 鱼鳞病 
ABCA13  7p11-q11 5002 60 未知 未知 
注：ABCA14~ABCA17在人基因组中为假基因，没有列出。 
 
表 1-2 人的 ABCA1、ABCA4、ABCA7 和 ABCA2 基因结构比较 
 ABCA1 ABCA4 ABCA7 ABCA2 
ABCA1     
ABCA4 29  X1＝26  
ABCA7 28 23   
































































表 1-3 小鼠 ABCA3 及其相关基因的基因结构比较 
 ABCA14 ABCA15 ABCA16 ABCA17 ABCA3 
ABCA14     X2＝15.3 
ABCA15 17  X1＝15.3   
ABCA16 16 13    
ABCA17 18 15 16   
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